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Het fragiele X-syndroom is de be lang rijk s te  o o r ­
zaak  v an  erfelijke m en ta le  re ta rd a tie .  Het erft X-ge- 
bonden  over en de d iag n o se  k a n  d o o r  m id d e l v an  
DNA-onderzoek gesteld  w o rd e n  (‘cG G -trip let r e p e a t’- 
expansie op  h e t f r a x a - I o c u s  in h e t  FM R-i-gen). De 
prevalentie v an  convulsies o n d e r  m a n n e n  m e t  h e t f r a ­
giele X-syndroom is 17%. Er is geen  sp rak e  van  een  
kenm erkend  ty p e .3
Casus 2
Antwoord: Syndroom van Angelman.
In ongeveer 80% van de gevallen van het syndroom 
van Angelman wordt een verandering gevonden op 
hetmaternale chromosoom I 5q n - i 3 . Meestal betreft 
het een deletie. Soms is er sprake van paternale uni- 
parentale disomie van chromosoom 15. In ongeveer 
15% wordt (nog) geen afwijking gevonden. Hieronder 
vallen de familiaire gevallen. De prevalentie van epi­
lepsie is 90%. De aanvallen lijken op salaamkrampen. 
Op het elektro-encefalogram (eeg )  is er geen hypsa- 
ritmie te zien; karakteristiek zijn de regelmatige, par- 
oxysmale, symmetrische, trage golfreeksen en langza­
me piekgolven. Dit typische EEG-beeld is als regel na 
het 10e levensjaar niet meer te zien.4
Casus 3
Antwoord: Syndroom van Cornelia de Lange.
Men gaat ervan uit dat het syndroom van Cornelia 
de Lange wordt veroorzaakt door een de novo ont­
stane autosomaal dom inante mutatie. Er zijn be­
schrijvingen van mild aangedane moeders met ernstig 
aangedane kinderen. Een Cornelia-de-Lange-syn- 
droomachtig beeld wordt veroorzaakt door duplica­
tie van chromosoom 3q 26.3 . De prevalentie van con­
vulsies bedraagt 20%. Er is geen kenmerkend type.5
Casus 4
Antwoord: Syndroom van Rubinstein-Taybi.
Een de novo ontstane autosomaal dominante m u­
tatie wordt verondersteld ten grondslag te liggen aan 
het Rubinstein-Taybi-syndroom. In ongeveer een 
kwart van de gevallen is er een microdeletie van chro­
mosoom 16P 13.3. Er zijn beschrijvingen van een mild 
aangedane ouder met een ernstig aangedaan kind. De 
prevalentie van convulsies bedraagt 25%. Er is geen 
kenmerkend type.6
Casus 5
Antwoord: Syndroom van Sotos.
Meestal treedt het syndroom van Sotos sporadisch 
op, m aar er zijn families beschreven waarin het auto­
somaal dom inant overerft. Differentiaaldiagnostisch 
moet het fragiele X-syndroom uitgesloten worden. De 




Het Kabuki-syndroom treedt sporadisch op. Ge­
speculeerd wordt dat het een de novo ontstane auto­
somaal dominante mutatie zou betreffen. De preva­
lentie van convulsies bedraagt 15-20 %, zonder ken­
merkend type .8
Casus 7
Antwoord: Syndroom van Prader-Willi.
De diagnose Prader-Willi-syndroom kan eigenlijk 
vrijwel altijd m et D N A -diagnostiek worden gesteld. In 
75% van de gevallen vindt men een deletie van het pa­
ternale chromosoom I 5q i i - I 3 en in 25% maternale 
uniparentale disomie van chromosoom 15 (zie casus 
2 : syndroom van Angelman). De prevalentie van 
convulsies bedraagt 16-25%, zonder kenmerkend ty­
pe .9
BESPREKING
Het stellen van een syndroomdiagnose is vaak moei­
lijk, m aar altijd belangrijk. Het geeft tot op zekere 
hoogte inzicht in het natuurlijke beloop en verschaft 
daarmee handreikingen voor de behandeling in brede 
zin; tevens geeft het veelal helderheid over de geneti­
sche prognose, namelijk het risico op herhaling bin­
nen de familie. Een gezamenlijke aanpak van kinder­
arts, (kinder)neuroloog, arts in de zwakzinnigenzorg 
en klinisch geneticus geeft de beste garantie om tot een 
bruikbare diagnose te komen.
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Tabel I: Een selectie van retardatiesyndromen met epilepsie
Acrocallosaal syndroom Killian-Pallister-mosaieksyndroom
Syndroom van Aicardi ‘Linear sebaceous nevus syndrome’
Syndroom van Aicardi-Goutieres Lissencefaliesyndroom
a-Thalassemie-MR* ‘Muscle-eye-brain disease’
Syndroom van Angelman Megalocornea-MR-syndroom
Syndroom van Beckwith-Wiedemann Neurofibromatose
Syndroom van Borjeson-Forssman-Lehmann Syndroom van Pollitt (= syndroom van
CFC-syndroom Tay,(i)BiDS)
Chromosomale syndromen (vele) Syndroom van Prader-Willi
Syndroom van Cockayne PEHO-syndroom
Syndroom van Cohen Syndroom van Renpenning
Syndroom van Cornelia de Lange Syndroom van Rett
Syndroom van Cross Syndroom van Rubinstein-Taybi
Syndroom van De Sanctis-Cacchione Syndroom van Rud
D00R(s)~syndr00m Septo-optische dysplasie
Foetale cytomegalovirus-infectie Syndroom van Simpson-Golabi-Behmel
Fragiele X-syndroom Syndroom van Smith-Lemli-Opitz
Hypomelanosis van Ito Syndroom van Sotos
Ichthyosis-hypogonadisme-MR Syndroom van Sturge-Weber
Incontinentia pigmenti Tubereuze sclerose
Kabuki-syndroom
*m r: mentale retardatie
Tabel II:. Voorbeelden van epilepsie-typen bij retardati esyndromen
Neonatale convulsies Cerebrale mal formatie/dysplasie
Chromosomale syndromen
Incontinentia pigmenti
Infantiele spasmen Neurocutane aandoeningen
— tubereuze sclerose
-  syndroom van Sturge-Weber
-  incontinentia pigmenti
-  ‘linear sebaceous nevus syndrome’
-  hypomelanose van Ito 
Syndroom van Aicardi
PEHO-syndroom
Lissencefalie (syndroom van Miller-Dieker) 
Lennox-Gastaut Tubereuze sclerose
Hypomelanose van Ito 
Myoclonusepilepsie Metabole aandoeningen
Mitochondriopathieën
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